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ÖZET 
Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz (G6PD) eksikliği, en sık görülen kalıtsal hastalıklardan 
biridir ve X’e bağlı kalıtımsal geçiş gösterir. G6PD enzimi bütün dokularda bulunur. 
Pentoz Fosfat Yolunun (PFY) ilk basamağını katalize eden bu enzimin eksikliğinde; 
infeksiyon, bazı ilaçların kullanımı veya bakla yenmesi sonrasında neonatal sarılık 
veya akut hemolitik anemi gelişebilir. Özellikle mitokondriyal yapıları olmayan 
eritrositler için PFY’u NADPH üretimi için tek kaynaktır. G6PD eksikliği olan 
eritrositlerde NADP’den NADPH’e dönüşüm normal düzeyde olmadığı için oksidatif 
hasara yatkınlık meydana gelir ve hemoliz oluşur. Oksidatif hasara uğramış olan 
eritrositlerde, hemolize artmış duyarlılığın nedeni tam bilinmemektedir. G6PD eksikli-
ğine bağlı akut böbrek yetmezliği gelişebilecek olan bir komplikasyondur. 
Makalemizde fava yeme öyküsü sonrasında hemoliz ve akut böbrek yetmezliği gelişen; 
takibinde G6PD enzim eksikliği saptadığımız olgumuzu sunduk. 
Anahtar sözcükler: G6PD enzim eksikliği, favizm, hemoliz, akut böbrek yetmezliği 
SUMMARY 
Glucose 6 phosphate dehydrogenase enzyme deficiency is the most common 
hereditary disease and in hereditary by recessive X linked. G6PD enzyme exists in all 
tissues. It catalyses the first step of penthose phosphate pathway. In this enzyme 
deficiency, neonatal jaundice and acute hemolytic anemia may occur after infection, 
use of some drugs or favism. Especially the erythrocytes that do not acquire 
mitochondria, penthose phosphate pathway is the only resource for NADPH 
production. Because of the transformation of NADP to NADPH is not normal level in 
the erythrocytes with G6PD deficiency, the susceptibility of oxidative damage increases 
and hemolyses occurs. In the erythrocytes exposed to oxidative injury, the reason of 
increased sensitivity to hemolysis is not well known. The occurring of acute renal 
failure in the adult with G6PD deficiency is a well known complication. We presented 
in our case report, a case whom hemolysis and acute renal failure developed after 
favism and the follow ups G6PD enzyme deficiency is determined.. 






etkisinin,  bu  enzim  eksikliğine  bağlı  olduğunun  tanım‐
lanması  ile  olmuştur  (1).  Dünyada  dört  yüz  milyondan 
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fazla  hasta  mevcuttur.  Hastaların  çoğu  bulgu  vermeden 
seyretse de; bazı ilaçların kullanımı, enfeksiyonlar sırasında 
ve  bakla  yenmesi  sonrasında  ciddi  akut  hemolitik  anemi, 
sarılık ve nadir olarak böbrek yetmezliği gelişebilir (1). 
G6PD  eksikliği, biyokimyasal ve genetik özelliklerine 
göre  çok  sayıda  çeşitleri  tanımlanmıştır. Ayrıca  tekrarla‐
yan mutasyonların neden olduğu düşünülen nonsferositik 
hemolitik  anemi  ile  beraber  olan  ciddi  ve  nadir  görülen 
formu da vardır (2). 





Otuz  üç  yaşındaki  erkek  hasta,  acil  servise  halsizlik, 
bulantı, deri renginde sararma, idrar renginde koyulaşma 
yanında bilinç bulanıklığı nedeniyle getirildi. 
Hastanın  özgeçmişinde  ve  soyçgeçmişinde  özellik 
yoktu. Fizik bakıda; konjuktivalar  soluk,  skleralar  ikterik 
ve  deri  renginde  sarılık  izlendi.  Hepatosplenomegali  ve 
lenfadenomegali  yoktu.  Laboratuar  incelemesinde  tam 
kan sayımında; lökosit: 29,6 uL (%75 nötrofil) [normal, 4,0 
‐ 10,3], hemoglobin: 3,8 g/dl [normal, 13,5 ‐ 17], hemotokrit 
%9,4  [normal,  36  ‐  46,  trombosit:  170  u/L  [normal,  156  ‐ 
373],  MCV:  85,8  fL  [normal,  80,7  –  95,5],  RDW:  %18,0 
[normal,  11,8  ‐  14,3];  rutin  biyokimya  incelemesinde 
Aspartattransaminaz  (AST):  52U/L  [normal,  1‐32], 
Alanintransaminaz (ALT): 31U/L [normal, 1 ‐ 31], Kan üre 
– nitrojeni  (BUN): 26 mg/dL  [normal, 6,0  ‐ 20], Kreatinin: 
0,79 mg/dL  [normal, 0,8  ‐ 1,4], Total bilirubin: 9,1 mg/dL 
[normal, 4,0  ‐ 10,3],  indirekt bilirubin: 8,5 mg/Dl  [normal, 
4,0 – 10,3], Potasyum  (K): 4,8 mg/dl, Laktatdehidrogenaz 
(LDH): 2078  [normal, 4,0 – 10,3]  idi. Diğer biyokimya de‐
ğerleri  normal  sınırlarda  idi.  Akut  faz  reaktanlarından; 
sedimentasyon 36mm/h, C‐reaktif protein 141[normal, 4,0 
‐  10,3]  idi.  Periferik  kan  yaymasında;  gözyaşı  hücreleri, 
eritrositlerde  fragmentasyon,  poikilositoz,  anizositoz  ve 
nötrofillerde hipersegmentasyon gözlendi.    
Ciddi  intravasküler  hemoliz  kliniği  olan  hastanın, 
etyolojiye yönelik incelemesinde retikülosit 4,03 [normal, 1 
‐  3,5],  haptoglobulin  1,99  g/L  [normal,  0,3  ‐2,0],  ferritin 
1358 ng/ml [normal, 28 ‐ 365], direkt coombs IgG bir pozi‐
tif,  indirekt  coombs  testi negatif,  sukroz hemoliz ve asit‐
ham  testi  negatif,  CD55,  CD58,  CD59  düzeyleri  normal 
bulundu.  Anamnez  derinleştirildiğinde,  iki  gün  önce 
bakla yediği öğrenilen hastada ilk sırada G6PD eksikliğine 
bağlı hemolitik  anemi düşünüldü. Akut dönemde  yanlış 
sonuç  vermesi  nedeniyle  G6PD  enzim  düzeyi  gönderil‐
medi.  
Hastanın  izleminin 4. gününde akut böbrek yetmezli‐
ğini  destekleyen,  kan  üre‐nitrojeni  (50  mg/dL)  ve 
kreatininde (4,3 mg/dl) yükseklik saptandı. Hastanın idrar 
miktarını  ve  akım  hızını  arttırmak  amacıyla  intravenöz 
%0,9 NaCl ile hidrasyon sağlandı. Ayrıca  intravenöz sod‐
yum bikarbonat ile zorlu alkalen diürez sağlandı. Tedavi‐
sinin  20. gününde biyokimya ve  tam kan  sayımı normal 




lanılarak  kalitatif  olarak  G6PD  eksikliği  saptandı. 
Kanititatif olarak ölçümde G6PD enzim düzeyi 0,5 U/gHb 
[normal,  4,6  ‐  13,5]  olarak  normalden düşük  olduğu  gö‐
rüldü. 
TARTIŞMA  
G6PD  eksikliği,  en  sık görülen kalıtsal hastalıklardan 
biridir. Enzimin biyokimyasal özelliklerine göre 387 çeşidi 
tanımlanmıştır  (3).  Tanımlanan  çeşitlerin  sayısı  genetik 
özellikler  göz  önüne  alındığında  daha  azdır.  Bu  enzim 
eksikliği  olan  hastalar  genellikle  bulgu  vermezler.  Bazı 
ilaçların  kullanımı  sırasında,  enfeksiyonlarda  ve  bakla 




kerlere  dönüşür  ve  çeşitli  biyosentetik  reaksiyonlar  için 
gerekli  ara  ürünler  açığa  çıkar.  Ayrıca  PFY’u  NADPH 
formunda enerji sağlanmasına yol açar. NADPH, hücrele‐
rin oksidatif  stresten korunma mekanizmasında kullanıl‐
dığı  için  çok  önemlidir. Özellikle mitokondriyal  yapıları 
olmayan  eritrositler  için  PFY’u NADPH  üretimi  için  tek 
kaynaktır. 
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NADPH’ın  en  önemli  rolü  glutatyonun  indirgenmiş 
formunu  (redükte‐GSH), okside disülfid  formuna oranını 
(GSSG)  500:1’den  fazla  tutmaktır. Redükte gutatyon hid‐






glukoz  dönüşümü  arttırılamaz  ve GSH  ile NADPH  dü‐
zeyleri  düşer  (2).  Böylece, G6PD  eksikliği  olan  eritrosit‐




artmış  duyarlılığın  nedeni  tam  bilinmemektedir.  Hemo‐
lizde en çok bilgi edinilebilen favizmdir. Baklada bulunan 
divicine  ve  isouromil  bileşikleri  GSH  ve  diğer  protein 
bağlı SH (sülfidril) gruplarının geri dönüşümsüz oksidas‐
yonundan  sorumludur.  Bunun  sonucunda  elektrolit 
dengesizliği,  membranda  çaprazlaşma  ve  eritrosit  fago‐
sitozu olur. Favizmde, eritrositlerde kalsiyum  (Ca) düze‐
yindeki  artış  ve  bazı  vakalarda  eritrosit  Ca‐ATPase 
ayrışması diğer dikkat  çekici bir gözlemdir. Artmış pasif 
geçirgenlik ve kalsiyum bağımlı pompa etkinliğinin azal‐
ması  eritrositlerde  kalsiyum  dengesindeki  bozulmayı 




Favizmde,  eritrosit  proteinlerinde  olan  anormallikler 
muhtemelen  artmış  kalsiyum  düzeylerine,  yüksek mole‐
kül  ağırlıklı  agregatların  varlığına  ve  bant  3  proteininde 
azalmaya  bağlıdır.  Eritrosit  membranındaki  en  belirgin 
hasar  membrandaki  çapraz  bağlardaki  bozulmadır. 
Membranda  bozulma  böbrekte  oluşan  osmotik  küçülme 
veya  divicine  ile  oluşan  membran  değişiklikleri  sonra‐
sında  mikro  dolaşımda  sıkışma  sonucu  olabilir  (7).  So‐
nuçta membranının  etkin yüzeyindeki  azalma  eritrositle‐
rin  retiküloendotelyal  sistemde  sekestrasyonuna  hatta 
osmotik lizise neden olur. G6PD eksikliği olan hücrelerde 
oksidan  aracılığı  ile  olan membran  glikoprotein  değişik‐
likleri  eritrositlerin  eritrofagositoz  ile  dolaşımdan  uzak‐
laştırılması  gerektiği  sinyalini  oluşturur.  Hücredeki 
glikoprotein değişiklikler akut olmayan hemoliz sırasında 
bile  eritrositlerin  dolaşımdan  uzaklaştırılmasını  sağlar. 
Ayrıca  bu  hücrelerde  hemoglobinin  glikolizasyonunda 
belirgin artış gösterilmiştir (8).    
G6PD  eksikliği  olan  heterozigot  kadınlarda  Plazmo‐
dium  falsiforum  enfeksiyonuna  karşı  koruyuculuk  
saptanmıştır (9). Plazmodium falsiforum ile enfekte eritro‐
sitlerde  oksidatif  stres  oluşur  ve  enfeksiyon  sırasında 
normalde  yüksek  olması  gereken  NADPH/NADP  oranı 
G6PD  eksikliği olan  eritrositlerde  sağlanamadığı  için pa‐
razit gerekli enerjiyi sağlayamaz ve bu hastalarda malarya 
enfeksiyonu  daha  nadir  görülür.  Buna  ek  olarak  hasarlı 
eritrositler immün mekanizma ile daha hızlı uzaklaştırılır. 
Parazit  ile enfekte G6PD eksikliği olan eritrositlerin, nor‐
mal  eritrositlere  göre  fagositozla  daha  etkin  uzaklaştırıl‐
dığı  gösterilmiştir  (10).  Enfekte  eritrositlerin  parazit  ol‐




mutasyonlarını  beş  sınıfa  ayırmıştır.  Sınıf  1 mutasyonda 
(kronik  herediter  nonsferositik  hemolitik  anemi);  enzim 
aktivitesi  %5’in  altındadır.  Oksidan  ilaçlarla  çok  ciddi 
hemoliz  tablosu  meydana  gelirse  de  tetikleyici  faktörler 
olmadan da hemoliz gelişebilir. Sadece splenektomi sınırlı 
yarar  sağlar.  Sınıf  2 mutasyonda;  enzim  aktivitesi %1‐10 
arasındadır. Favizm genellikle bu grupta görülür. Sınıf 3 
mutasyonda  (G6PD A‐);  enzim  aktivitesi %10‐60  arasın‐
dadır.  En  sık  görülen  türdür.  Ciddi  enfeksiyon  yada 
oksidan ilaçlara maruz kalınmadıkça hastalar hemotolojik 
olarak  tamamen  normaldir.  Sınıf  4  mutasyonda;  enzim 
aktivitesi %60’ın üzerindedir. Sınıf 5 mutasyonda  ise; art‐
mış enzim aktivitesi vardır (>%100).    
Tanıda,  erkek  hastalarda  ucuz  ve  basit  olan  Dyede‐
coloration Motulsky  testi  ile Beutler’in  florasan  spot  testi 
kullanılabilir  (11). Ancak  hasta  çok  anemik  veya  yüksek 
retikulosit  sayımına  sahipse  yanlış  olarak  normal  veya 
yüksek  saptanabilir. Heterozigot  kadınlarda,  enzim  tayi‐
ninin PCR  ile moleküler analizi  tek güvenilir  tanı yönte‐
midir. 
Klinik olarak hastaların çoğunluğu belirti vermez. Be‐
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lemez.  Erkek  hastalarda  iskemik  kalp  hastalıkları, 
serebrovasküler hastalıklar ve karaciğer  sirozu nedeniyle 
mortalitede azalma saptanmıştır (12). 









çocuklarda  nadirdir.  Akut  tübüler  nekroz  gelişiminde 
intravasküler  hemolize  bağlı  parçalanmış  eritrositlerden 
salınan  tromboplastik  faktörlerin ve  intravasküler koagü‐
lasyonun  uyarılmasının  rolü  vardır  (14). Hemoglobinüri 
sonrasında  renal  lezyonların  oluşum  mekanizması  tam 
olarak açık değildir. Renal patolojide pigment  castlarının 
bulunması  hemoglobinin  asid  idrarda  presipitasyonuna 
bağlı  intratübüler  obstruksiyon  hipotezini  destekler. 
Hemoglobinüriye  bağlı  akut  böbrek  yetmezliği  önceden 
öngörülemez. Hemoglobinin  direkt  nefrotoksik  olmadığı 
düşünülmektedir  ve  pH  <5,6  nefrotoksik  ferrihemate’a 
dönüşmektedir.  Renal  biopsilerin  histopatolojik  incelen‐
mesinde akut  tübüler nekroz görülür. Tübüller pigmente 
hemoglobin  castları  içerebilir.  Nadir  vakalarda  akut 
kortikal  nekroz  bildirilmiştir.  Eşlik  eden  volüm  açığı, 
sepsis,  asidoz  ya  da  nefrotoksik  ilaçların  alımı  gibi 
durumlarda  renal  yetmezlik  gelişme  olasılığı  fazladır. 
Erken  dönemde  ilk  3‐6  saatte  Ringer  laktat  ile  sıvı 
verilmesi  renal  kan  akımındaki  düşüşü  azalttığı  gös‐
terilmiştir.  Yüksek  idrar  akım  hızı  için  100‐200ml/h  sıvı 
replasmanı  önerilmektedir.  İdrar  alkalinizasyonu  öneril‐
mektedir.  Çünkü  hemoglobin  asid  idrarda  nefrotoksik 





duyarlı  değildir.  Baklanın  her  yenmesinde  emilim  veya 
bakla metabolitlerinin metabolizmasına bağlı olarak etki‐
lenme derecesi farklılık gösterir. Süt çocuklarında, annele‐
rin  bakla  yemesi  sonrasında  hemoliz  oluşabilir  (15). 
Favizm sadece ciddi enzim eksikliğinin olduğu polimorfik 
türlerde  (G6PD  akdeniz  tipi)  gözlense  de  tipik  ataklar 
afrikan orijinli G6PG A‐ türlerinde (Sınıf 2 mutasyon) bil‐
dirilmiştir (15).   
Eritrosit  enzim  defektleri  arasında  G6PD  eksikliği 
neonatal  sarılık ve hemolizin en  sık nedenidir. Hepsinde 
kern  ikterus  görülme  riski  mevcutur  (16).  Enfeksiyon, 
G6PD eksikliği olan hastalarda hemolizin oluşmasında en 
sık nedendir. Çeşitli enfeksiyon nedenleri bildirilse de en‐
feksiyöz  hepatit,  pnömoni,  tifoid  ateş  önemlidir. Gastro‐
intestinal sistem ve üst solunum yolu viral enfeksiyonları 
bakteriyel  enfeksiyonlara  göre  daha  ciddi  hemoliz  oluş‐




sine  bağlıdır. Klinik  olarak  sarılık  ve  hemoliz  genellikle 
tedavinin  2‐3.  günü  başlar  ve  hemoglobin  düzeyi  8‐10. 
günlerde düzelmeye başlar. 
Ayrıca diabetik ketoasidoz, rabdomyoliz ve miyokard 
enfarktüsü  de  hemoliz  nedenleri  arasında  bildirilmiştir 
(19‐21). 
Eritrositlerin  dışında  nötrofil  ve  trombosit  fonksiyon 
bozuklukları  yapılan  çalışmalarda  gösterilmiştir  (22,23). 
Özellikle  nötrofil  fonksiyon  bozukluğu  Sınıf  1  mutas‐
yonda bildirilmiştir (24). 
Tedavide en önemli kısım hemolize neden olan  tetik‐
leyici  faktörlerden  kaçınılmasıdır.  Ciddi  anemide  kan 
transfüzyonu  gerekebilir.  Tekrarlayan  transfüzyon  ihti‐
yaçları  splenektomi  endikasyonudur  (25).  Kronik  hemo‐
lizli hastalarda uzun dönemde  folik asid  tedavisi gerekir, 
5  mg/gün  tedavi  2‐3  hafta  verilmelidir.  Yapılan 
çalışmalarda  yararlı  etkisi  gösterilememesine  rağmen 
oksidan hasarı azaltmak amacıyla Vitamin E ve selenyum 
verilebilir. Neonatal  sarılıkta  dikkatli monitorizasyon  ve 
erken tedavi gerekir. Diğer nedenlere bağlı oluşan sarılık‐
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